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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子はトレトラスパニンファミリーのメンバーをコードしています。コードされているタンパク質は、腸粘膜における腸トレフォイル因子誘導性の創傷治癒に関与している可能性があります。この遺伝子の変異は神経管閉鎖障害と関連しています。選択的スプライシングにより、複数の転写バリアントが生じます。[RefSeq提供、2010年2月]、疾患：VANGL1の欠陥は神経管閉鎖障害（NTD）の原因です[MIM:182940]。NTDは先天性奇形です。NTDの最も一般的な形態は、開放性欠損（無脳症、脊髄髄膜瘤、または二分脊椎を含む）として説明されており、これらはそれぞれ神経管の頭蓋部と脊髄部の癒合不全によって生じます。その他の開放性癒着異常（脊髄裂、片側脊髄髄膜瘤、片側脊髄瘤など）は、キアリ2型奇形を伴うことがあります。皮膚に覆われた（閉鎖性）脊髄疾患の多くは、皮下腫瘤の有無（脂肪脊髄裂、脂肪脊髄髄膜瘤、髄膜瘤、脊髄嚢胞）またはそのような腫瘤の非存在（脊髄分裂奇形、皮膚洞、脊髄尾部退縮、分節性脊髄形成不全を含む複雑性癒着異常）に応じて臨床的に分類されます。,疾患：VANGL1遺伝子の欠損は、前方髄膜瘤を伴う仙骨欠損（SDAM）[MIM:600145]の原因です。SDAMは脊髄尾部形成不全の一種です。出生時に存在し、通常は女性における閉塞性分娩、慢性便秘、または髄膜炎により、後年になって症状が現れる。遺伝形式は常染色体優性である。,類似性：Vangファミリーに属する。,サブユニット：C末端領域を介してDVL1、DVL2、およびDVL3のN末端側と相互作用する。この相互作用にはDVL1、DVL2、およびDVL3のPDZドメインが必要である。,組織特異性：普遍的（PubMed:11956595）。精巣と卵巣に特異的に発現する（PubMed:12011995）。,
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	VANGL1抗体を用いたHT-29細胞ライセートのウェスタンブロット解析。右レーンは合成ペプチドでブロッキングされている。
	

	VANGL1 抗体を使用した HeLa 細胞の溶解物のウエスタンブロット分析。
	

	Vangl1ポリクローナル抗体を用いた様々な細胞のウェスタンブロット解析。二次抗体は1:20000に希釈した。

